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Trombofilie

O trombofilii se hovori, pokud u dané osoby vznikne opakované zilni
tromboza neznamé priciny tzv. idiopaticka pred 45. rokem véku, objevi se
V...

Trombofilie je vrozena nebo ziskana porucha zpusobujici zvy$ené riziko tvorby krevni
srazeniny. Jeji pojmenovani vychazi z latinského oznaceni trombus cili krevni srazenina a
filio neboli mit v nécem zalibeni. U vrozené formy onemocnéni je prokazana dédicnost,
takze pri podrobnéjsim zkoumani vyskytu projevu trombofilie - zilnich trombéz ¢i plicni
embolie se zjisti jejich hojny vyskyt u pribuznych. Vrozenou trombofilii ma v Ceské
republice asi 4000 obyvatel, muzeme ji prokazat u vice nez 70% osob s zilni tromboézou.

Kritéria trombofilie

O trombofilii se hovori, pokud u dané osoby vznikne opakované zilni trombdza neznamé priciny
tzv. idiopaticka pred 45. rokem véku, objevi se v netypické lokalizaci ¢i vznikne tepennd tromboéza
pred 35. rokem zivota, aniz by postizeny trpél vysokym krevnim tlakem, nebo ma anamnézu
opakované predcasné ukonc¢eného téhotenstvi ¢i opakovanych potrata.

Mechanismus krevniho srazeni

Srazeni krve (hemokoagulace) je kaskadovity soubor reakci umoznujici preménu tekuté krve v krevni
srazeninu. Podileji se na ném krevni desticky, srazeci (koagulacni) faktory a sténa cévy. Srazeci
faktory se oznacCuji rimskymi ¢isly I - XII, jedna se o bilkoviny krevni plazmy, v niz koluji v neaktivni
formé. Jednotlivé faktory po aktivaci rozstépenim mohou spoustét dalsi faktor. Koneénym produktem
je nerozpustna fibrinova sit. Proces srazeni krve je prisné regulovany, aby nedoslo k nestavitelnému



krvaceni nebo naopak ke vzniku nezadoucich krevnich srazenin. Tomu zabranuji protisrazlivé faktory
jako antitrombin III, protein C a S. Spoustéci a inhibi¢ni faktory musi byt v rovnovaze. Kdyz krevni
srazenina splni svoji funkci, je rozstépena. Tento proces se oznacuje jako fibrinolyza.

Rizikové faktory trombofilie

Existuje cela rada vrozenych rizikovych faktort pro vznik tepenné i zilni trombozy. Na rozdil od
krvacivych stavl je nezbytné, aby pusobilo vice rizikovych faktort souc¢asné. V zilnim systému je pak
vlastni tvorba krevni srazeniny u disponovanych jedinct vyvolana nékterym ze spoustécich podnétd,
jakymi je operace, dlouhodoba imobilita, gravidita a Sestinedéli, uzivani hormonalni antikoncepce,
dehydratace nebo nadorové bujeni. DalSimi obecnymi rizikovymi faktory jsou vék nad 45 let,
poranéni, obezita a kie¢ové zily. Pro vznik tepenné trombdzy navic rizikové pusobi koureni, vysoky
krevni tlak a vysoka hladina krevnich tukt a cholesterolu.

Zvysenou krevni srazlivost mohou podporovat i latky a buniky pritomné v krvi, jez se primo na
krevnim srazeni nepodili, jako tuky, bilkovina homocystein, ¢ervené a bilé krvinky. Soucasné je
znamo dvakrat vyssi riziko vzniku zilni trombdzy u osob s krevni skupinou A, B ¢i AB oproti krevni
skupiné 0.
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Typy vrozené trombofilie

Geneticky podklad pro vznik trombdzy byl prokézéan u Sesti abnormalit: defekt antitrombinu,
proteinu C ¢i S, Leidenska mutace, mutace protrombinu a dysfibrinogenémie. Nékteré trombofilie
mohou byt spojeny s metabolickymi poruchami.
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faktoru V, jez zpusobi netc¢innost vlivu aktivovaného proteinu C. U bilé rasy postihuje 3 - 15%
populace. Zvysuje riziko zilni trombozy, je zodpovédna asi za 40% zilnich trombdz. Potvrzeni poruchy
je mozné molekuldrné-genetickym vysSetrenim faktoru V. Genetickda mutace je rovnéz pricinou
zvySené produkce protrombinu a zvySené hladiny faktoru VIII. Vrozena dysfibrinogenémie, tedy
porucha funkce fibrinogenu, je zpusobena mutaci jednotlivych retézct fibrinogenu. Vétsina je
klinicky némych, ¢tvrtina zptisobuje krvacivé projevy a asi 20% je zodpovédnych za tvorbu krevnich
srazenin. Dalsi pri¢inou zilni trombofilie je nedostatek nékterého z prirozenych inhibitora srazeni
nebo porucha jeho funkce. Radi se sem nedostatek antitrombinu III, proteinu C a nedostatek nebo
dysfunkce proteinu S. Z metabolickych poruch je s zilni, ale i tepennou trombofilii, spojena
hyperhomocysteinémie, tedy zvySena hladina bilkoviny homocysteinu. To muze zplsobit geneticka
mutace, Spatna funkce ledvin nebo chronicky nedostatek vitaminu B,,, kyseliny listové ¢i vitaminu By
v potrave.

Ziskané trombofilie

K druhotnému zvyseni produkce koagulacnich faktort a inhibitora fibrinolyzy dochézi fyziologicky
v téhotenstvi ve 2. a 3. trimestru. Tento stav je vSak kompenzovén celou fadou mechanismu, takze
pri fyziologickém téhotenstvi k trombotizaci nedochazi. Jina situace je pti rizikovém téhotenstvi se
soucasnym vyskytem nékteré dédicné trombofilie. Podle zavaznosti trombofilie je tfeba téhotnou
sledovat, pripadné po celou dobu gravidity aplikovat profylaktickou davku antikoagula¢nich 1éka
jedenkrat denné. A to i v Sestinedéli.

Pri uzivani hormonalni antikoncepce mnohonéasobné roste riziko trombdzy u nositelek dédicné



trombofilie. Napriklad u Leidenské mutace az 30x. Se zvySenym rizikem trombotizace je nutné
pocitat u zanétlivé reakce pri infekci, po traumatu ¢i operaci. Jsou za to zodpovédné mediatory
zanétu tzv. cytokiny. Rovnéz u kazdého nadorového procesu.

Zvlastnim typem ziskané trombofili je tzv. antifosfolipidovy syndrom, pri kterém se tvori protilatky
proti negativné nabitym fosfolipidim na povrchu vétSiny bunék. V poloviné pripadua se projevuje zilni
trombdzou, méné casto mozkovou prihodou nebo je pricinou potratovosti.

Nejcastéjsi dusledky trombofilie

Trombofilni stavy jsou charakteristické zvySenou pohotovosti k tvorbé krevnich srazenin. Klinicky se
to nejCastéji projevuje zanétem povrchového zilniho systému (povrchovou tromboflebitidou),
hlubokou Zilni trombdézou (flebotrombdzou) ¢i jeji komplikaci plicni embolii. Nejméné zavaznym
stavem je tromboflebitida povrchovych zil vytvarejici bolestivy, zarudly a tuhy pruh v rozsahu
vytvorené krevni srazeniny. V 1é¢hé vétSinou postacuji rezimova opatreni a lokalni aplikace
protizénétlivych a protisrazlivych léku. Pri postizeni hlubokého Zzilniho systému nejcastéji dolni
koncetiny vznika hluboka zilni tromboza. Projevuje se jednostrannym otokem, zvySenym napétim
¢i bolestivosti pri doSlapu nebo svéSeni koncetiny. K obnoveni pruchodnosti Zilniho systému se

kromé rezimovych opatreni pouziva i antikoagulacni 1é¢ba zabranujici srazeni krve.

Pokud se utrhne ¢ast krevni srazeniny, je zanesena az do plicniho reciste, kde uzavre krevni
zasobeni Casti plicni tkané, vznikne plicni embolie. V zavislosti na velikosti srazeniny muze byt
rizné zavazna. Vétsinou je plicni embolie tak mald, ze se neprojevi Zadnymi priznaky. Pri rozsahlejsi
plicni embolii vznika dusnost, bolesti na hrudi, kaSel s pripadnym vykaslavanim krve a kolaps. Muze
vyustit v Sokovy stav s pretizenim a selhanim pravostranného srde¢niho oddilu, jez nemocného vazné
ohrozuje na zivoté. Trombofilie je ¢astou pri¢inou neplodnosti nebo opakovanych spontannich
potratu.

Diagnostika trombofilie

Pri podezreni na trombofilii se vysetruji zakladni koagulacni parametry. Déle se vySetruje krevni
obraz, krevni destic¢ky, hladina krevnich tukl a cholesterolu, fibrinogenu, proCGlobal, aktivita
antitrombinu III, hladina proteinu C a S, aktivita faktor VIII. Molekularné-genetickymi metodami se
pak ve specializovanych laboratorich zjiStuje mutace faktoru V - tzv. Leidenskd mutace a mutace
protrombinu. Dal$i vySetreni pak urcuje odbornik na krevni choroby - hematolog. Prikaznost
koagulacCnich vySetreni snizuje akutni stav a antikoagulacni 1écba. V pripadé patologického néalezu by
vySetreni mélo byt s patricnym casovym odstupem od akutniho stavu zopakovano.

SpisSe prevence nez lécba trombofilie

Vrozena trombofilie dosavadnimi metodami neni 1éCitelna. V budoucnosti treba bude mozné
nékteré genetické mutace opravit genovou terapii, ale v souCasnosti se mizZeme branit pouze
vCasnou diagnézou a predchazenim vzniku dal$im projeva trombofilie. Zakladnim principem je tedy
prevence neboli profylaxe tvorby krevnich srazenin.

V prvni radé se na prevenci podileji rezimova opatreni branici méstnani krve v zilnim recisti.
OsveédcCenym preventivnim krokem je brzka mobilizace nemocného. Imobilizace delsi nez tri dny je

zavaznym rizikovym faktorem trombotizace. Dalsi variantou jsou bandéze dolnich koncetin obinadly
nebo kompresivnimi pun¢ochami. Prispét muze i dostatecny prijem tekutin.

Tromboze se lze brénit profylaktickym podanim antikoagulancéni 1é¢by tzv. nizkomolekularniho



heparinu (Clexane, Fraxiparin, Zibor) podkozné v nizsi davce nez pri lé¢bé, zpravidla jednou denné.
Je urcen jednak pro pacienty pred a po ortopedické operaci, ale také pri zlomeniné 1écCici se
konzervativné sadrou. Po bézné operaci je délka profylaxe 10 dni. U operaci s vysokym rizikem jako
nahrada kolenniho ¢i ky¢elniho kloubu, operace zlomeniny kr¢ku stehenni kosti a operace
nadorového onemocnéni v brise je to az 28 dni. Nové 1ze pri planované nahradé kycelniho a
kolenniho kloubu k prevenci tromb6zy uzivat nova antitrombotika - Pradaxa nebo Xarelto. Vyhodou
je peroralni podavani 1-2 x denné po dobu 35 dni, resp. 14 dni u kolenni nahrady.
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Rovnéz interni pacienti na nékolik dni upoutani na Iizku s chronickym srde¢nim a plicnim
onemocnénim, nadorovou, infek¢éni chorobou nebo cévni mozkovou prihodou, by méli dostévat
preventivné nizkomolekularni heparin, protoze rezimova opatreni nejsou dostateéna a navic se u
nich kombinuje mnoho rizikovych faktoru, zvlasté pokud trpi vrozenou trombofilii.

Lécba komplikaci vrozené trombofilie

Pri vzniku hluboké Zilni trombdzy ¢i plicni embolie se podava antikoagulacni 1é¢ba na redéni krve.
Nejprve se pouzivaji nizkomolekularni hepariny napr. Clexane, Zibor nebo Fraxiparine, které se
aplikuji podkozné jednou nebo dvakrat denné. Souc¢asné nebo od druhého dne 1é¢by se pak podavaji
tzv. perordlni antikoagulancia, tablety na redéni krve - Warfarin nebo Lawarin. Délka antikoagula¢ni
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mésicl, nékdy i trvale pokud se flebotrombdzy a plicni embolie opakuj.
Doporuceni pri trombofilii

Pokud trpite vrozenou trombofilii nebo se vasi rodiné ¢asto vyskytuje Zilni trombdza ¢i plicni
embolie, a u vas se nékteré projevy objevi, neodkladejte vysetreni u lékare. Vzdy jej upozornéte na
vyskyt onemocnéni v rodiné.

Sami muzete projevim trombofilie predejit dodrzovanim rezimovych opatreni - bandazemi dolnich
koncetin, dostate¢nym prijmem tekutin, pravidelnou télesnou aktivitou a zdravym zZivotnim stylem.

Pokud trpite vrozenou trombofilii, neuzivejte hormondlni antikoncepci. Pred jejim nasazenim je u
kazdé zeny vhodné vysSetreni na vrozené trombofilni stavy nebo alespon patrani v rodinné
anamnéze.



